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LE PREALABLELE PREALABLE
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= la LECTURE des recommandations internationales= la LECTURE des recommandations internationales
-- les guides des recommandations et critles guides des recommandations et critèères.res.

. Wilson et . Wilson et JungnerJungner
PrinciplesPrinciples andand Practice Practice ofof screeningscreening for for diseasedisease..
Public Public HealthHealth PaperPaper, n, n°° 34, Gen34, Genèève, OMS 1968.ve, OMS 1968.

. National . National ScreeningScreening CommitteeCommittee. . TheThe NSC NSC criteriacriteria..
www.doh.gov.uwww.doh.gov.ukk

. ISNS : . ISNS : generalgeneral guidelines for guidelines for NeonatalNeonatal ScreeningScreening
www.isnswww.isns--neoscreening.orgneoscreening.org

. . HumanHuman geneticgenetic societysociety ofof AustralasiaAustralasia : : NewbornNewborn screeningscreening policypolicy
statementstatement 2004.2004.

www.hgsa.com.auwww.hgsa.com.au

. . AmericanAmerican CollegeCollege ofof medicalmedical geneticsgenetics : : NewbornNewborn ScreeningScreening
www.acmg.netwww.acmg.net

. UK . UK NewbornNewborn ScreeningScreening ProgrammProgramm Centre. Polices Centre. Polices andand standards 2005.standards 2005.
www.newbornscreeningwww.newbornscreening--bloodspot.org.ukbloodspot.org.uk

. . AmericanAmerican academyacademy ofof PediatricsPediatrics NewbornNewborn ScreeningScreening..
TaskTask force force recommendationsrecommendations..
PediatricsPediatrics, 2006, 117 : 5194., 2006, 117 : 5194.

--Quelques rQuelques rééfféérences.rences.

-- THERRELL THERRELL BlBl et et alal..
Guidelines for Guidelines for thethe retentionretention, , storagestorage andand use use ……
BiochemBiochem molecmolec medmed 1996, 57 : 116.1996, 57 : 116.

-- LABERGE Cl et LABERGE Cl et alal
Le dLe déépistage des nouveaupistage des nouveau--nnéés, le consentement et la mise ens, le consentement et la mise en
banque.banque.

GenEditGenEdit, Vol II n, Vol II n°° 3 3 –– 2004.2004.

-- POLLITT POLLITT RjRj et et alal..
NeonatalNeonatal ScreeningScreening for for inborninborn errorserrors ofof metabolismmetabolism : : costcost, , yieldyield
andand outcomeoutcome..
HealthHealth TechnolTechnol AssessmentAssessment 1997 ; 1 1997 ; 1 -- 202.202.

-- ……
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DES PRELIMINAIRESDES PRELIMINAIRES

-- Le dLe déépistage systpistage systéématique est une action matique est une action multidisciplinaire multidisciplinaire avec avec 
de nombreux partenaires (professionnels et de nombreux partenaires (professionnels et laicslaics) qui doivent être ) qui doivent être 
consultconsultéés et adhs et adhéérer au programme.rer au programme.

-- Une Une rrééflexionflexion communautaire communautaire ddééfinitfinit la problla probléématique du matique du 
programme.programme.

-- LL’’organisationorganisation permet une permet une actionaction efficace.efficace.
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NouveauNouveau--NNéé et Parentset Parents

Les DLes Déépisteurspisteurs

Les SpLes Spéécialistes Thcialistes Théérapeutesrapeutes

Les GestionnairesLes Gestionnaires

Les DLes Déécideurscideurs
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LA MISE EN PLACELA MISE EN PLACE

Qui ? = la Qui ? = la cible cible ::
. un malade . un malade bbéénnééfice direct (traitable)fice direct (traitable)
. une famille . une famille rréécidive (traitable ou non)cidive (traitable ou non)
. une population . une population ééradication (ciblageradication (ciblage

hhéérréérozygoterozygote))
Quoi ? = les Quoi ? = les maladiesmaladies avec des prioritavec des prioritéés selon :s selon :

. fr. frééquence (population, ethnie quence (population, ethnie ……))

. moyens diagnostiques          . moyens diagnostiques          

. possibilit. possibilitéé de traitement et suivi.de traitement et suivi.
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II-- DEFINIR SON PROGRAMMEDEFINIR SON PROGRAMME



= la = la rrééalisation alisation :   . un :   . un laboratoire laboratoire «« central central »» habilithabilitéé
. les m. les mééthodes (RIA ou thodes (RIA ou ImmunoImmuno ……))
. un contrôle de qualit. un contrôle de qualitéé (efficacit(efficacitéé))

= la = la gestion gestion :   :   technique et administrativetechnique et administrative
recueil des donnrecueil des donnéées (es (éévaluation)valuation)
suivi des rsuivi des réésultats, des prises en chargesultats, des prises en charge
……
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Comment ?Comment ?

= le = le financement financement :: . co. coûût des tests (appareil, rt des tests (appareil, rééactif, actif, 
ppersonnel)ersonnel)

. . «« ppéérennitrennitéé »»

. gestion responsable. gestion responsable

= = le le consensusconsensus : des parents : des parents (informations, consentement,(informations, consentement,
confidentialitconfidentialitéé ……))

des professionnels des professionnels (formations, participation)(formations, participation)
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Pourquoi ?Pourquoi ?

-- EfficacitEfficacitéé : . : . «« accaccèès s »» universel (exhaustivituniversel (exhaustivitéé))
. fiabilit. fiabilitéé ((fauxfaux--nnéégatifgatif et et fauxfaux--positifpositif))

-- UtilitUtilitéé :  r:  réésultats sultats àà long termelong terme
cocoûût/efficacitt/efficacitéé
cocoûût/utilitt/utilitéé

= obligation d= obligation d’’une EVALUATION permanenteune EVALUATION permanente
par le biais dpar le biais d’’un run rééseau multidisciplinaireseau multidisciplinaire
((nbnb : n: néécessitcessitéé dd’’un logiciel informatique adaptun logiciel informatique adaptéé).).
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II ORGANISER la pratiqueII ORGANISER la pratique

11-- ll’é’étape tape «« DEPISTAGE DEPISTAGE »» (= action de masse)(= action de masse)
-- en en maternitmaternitéé : : 

. information des parents (moment, moyens ?). information des parents (moment, moyens ?)

. formation des personnels. formation des personnels

. r. rééalisation du pralisation du prééllèèvement vement 
* identification* identification
* envoi* envoi

nbnb) particularit) particularitéés : prs : préématuritmaturitéé, transfusion , transfusion ……

-- au au laboratoire laboratoire : : 
. r. rééalisation du dosage : rapiditalisation du dosage : rapiditéé

fiabilitfiabilitéé
. validation du r. validation du réésultatsultat
. contrôle de qualit. contrôle de qualitéé (interne et externe).(interne et externe).
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-- au au centre (rcentre (réégional) de gestiongional) de gestion : : 
. dispatching des r. dispatching des réésultats : normaux sultats : normaux maternitmaternitéé

suspects suspects parentsparents
mméédecinsdecins
maternitmaternitéé

. suivi des suspects :    . contrôle (2. suivi des suspects :    . contrôle (2èème prme prééllèèvement)vement)
. diagnostic. diagnostic
. prise en charge. prise en charge

. gestion administrative : exhaustivit. gestion administrative : exhaustivitéé de la couverturede la couverture
fourniture des consommablesfourniture des consommables
(carte de pr(carte de prééllèèvement vement ……))
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avec des organigrammes davec des organigrammes déécisionnels :cisionnels :
. âge au pr. âge au prééllèèvement (poids vement (poids –– terme)terme)
. . valeurvaleur--seuilseuil : d: d’’alerte alerte (v(véérification sur le 1errification sur le 1er

prprééllèèvement)vement)
dd’’action (action (prise en charge spprise en charge spéécialiscialisééee

ou contrôle)ou contrôle)
. Circuit . Circuit «« dd’’alerte alerte »» des parents :des parents :

privilpriviléégier le contact direct gier le contact direct 
parents parents -- mméédecinsdecins

nbnb) ) ééviter lviter l’’annonce tannonce tééllééphonique anonymephonique anonyme
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J 3 PrJ 3 Prééllèèvement de sangvement de sang

> 45 > 45 ngng/ml/ml STOPSTOP

< 60 < 60 ngng/ml/ml> 60 > 60 ngng/ml/ml

Test sueurTest sueur
++

+ / ++ / +

CFCF

TIRTIR

< 45 < 45 ngng/ml/ml

VVéérification en doublerification en double

STOPSTOP

B MB M

+ / + / -- -- / / --

Test sueurTest sueur
++ --

HHééttéérozygoterozygote

BM non faiteBM non faite

TIR J 21TIR J 21

> 45 > 45 ngng/ml/ml

Test sueurTest sueur
+          +          --

CFCF

STOPSTOP

< 45 < 45 ngng/ml/ml STOPSTOP
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Organigramme Organigramme «« MUCO MUCO »»

TIR J 3TIR J 3

> 100 > 100 ngng/ml/ml

22-- ll’é’étape tape «« DIAGNOSTIC DIAGNOSTIC »» (= acte individuel)(= acte individuel)
= prise en charge du = prise en charge du «« suspect suspect »» par un sppar un spéécialistecialiste

. information pr. information prééliminaire des parentsliminaire des parents

. examen clinique. examen clinique

. contrôles (biochimiques, ex sp. contrôles (biochimiques, ex spéécifiques cifiques ……))

. conclusion . conclusion «« confirmation confirmation »» ou ou 
«« infirmation infirmation »»

et gestion avec les parents duet gestion avec les parents du
vrai positifvrai positif
faux positiffaux positif

. pr. préésentation de la maladie aux parentssentation de la maladie aux parents
NbNb)  transmission obligatoire de la conclusion au Centre de Gestio)  transmission obligatoire de la conclusion au Centre de Gestion.n.
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33-- ll’é’étape tape «« TRAITEMENT TRAITEMENT »» et et «« SUIVI SUIVI »»
= = éétablir la tablir la «« prescription prescription »»
= organiser le = organiser le «« suivi suivi »» ::

. choisir le(s) responsable(s) sp. choisir le(s) responsable(s) spéécialiste(s)cialiste(s)
le(s) collaborateur(s) le(s) collaborateur(s) (g(géénnééraliste raliste ––

biologiste biologiste ……))

. organiser les contrôles cliniques et. organiser les contrôles cliniques et
biologiques : rythme, type biologiques : rythme, type ……

. pr. préévoir le passage voir le passage àà ll’’adulteadulte

NbNb) collection et transmission des donn) collection et transmission des donnéées individuelles es individuelles 
au Centre de Gestion.au Centre de Gestion.
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44-- ll’é’étape tape «« ADMINISTRATION ADMINISTRATION »»
-- au niveau au niveau «« locoloco--rréégionalgional »» ((cfcf cici--dessus)dessus)

-- au niveau au niveau «« central central »» nationalnational
. financement et r. financement et réétribution des acteurstribution des acteurs
. centralisation des donn. centralisation des donnéées : (EVALUATION)es : (EVALUATION)

.exhaustivit.exhaustivitéé des ddes déépistagespistages

. cas d. cas déépistpistéés (registre)s (registre)

. erreurs . erreurs ééventuellesventuelles
. d. dééfinition avec les finition avec les «« experts experts »»

* des organigrammes sp* des organigrammes spéécifiquescifiques
* de l* de l’’extension du programmeextension du programme
* des choix m* des choix mééthodologiquesthodologiques

ththéérapeutiquesrapeutiques
. pr. prééparation des paration des «« documents documents »»

dd’’information.information.
. r. rééflexions flexions «« ééthiques thiques »»

(ex : h(ex : hééttéérozygotes, prrozygotes, prééllèèvement vement …………..)..)
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Les 4 Les 4 éétapes : tapes : DDéépistagepistage
DiagnosticDiagnostic
Traitement et SuiviTraitement et Suivi
Gestion centralisGestion centralisééee

sontsont INDISSOCIABLESINDISSOCIABLES
etet EVALUATIONEVALUATION

OBLIGATOIRESOBLIGATOIRES
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Un Un «« DECIDEUR DECIDEUR »»
(Minist(Ministèèrere
SSéécuritcuritéé Sociale Sociale ……))

. Autorisation. Autorisation

. Financement. Financement

Un Un «« ORGANISATEUR ORGANISATEUR »»
(national)(national)

= F= Fééddéérateurrateur

. D. Dééfinition du programmefinition du programme

. Elaboration des protocoles . Elaboration des protocoles 
(techniques (techniques ……))

. Centralisation des donn. Centralisation des donnéées        es        
statistiques, statistiques, éévaluation valuation ……

. Gestion financi. Gestion financièèrere

Des Des «« REALISATEURS REALISATEURS »»
( R( Réégion)gion)

MATERNITEMATERNITE

LABORATOIRELABORATOIRE

SPECIALISTESPECIALISTE

NOUVEAUNOUVEAU--NENE GESTIONNAIREGESTIONNAIRE

ORGANIGRAMME ORGANIGRAMME «« PROGRAMME PROGRAMME »»



La mise en place dLa mise en place d’’un programme de dun programme de déépistage est pistage est 
une action difficile, mais une action difficile, mais ……

«« Monseigneur, Monseigneur, 
La difficultLa difficultéé de REUSSIR ne fait qude REUSSIR ne fait qu’’ajouter ajouter àà lala
nnéécessitcessitéé dd’’ENTREPRENDREENTREPRENDRE »»..

[Pierre Caron de Beaumarchais [Pierre Caron de Beaumarchais –– 1760]1760]

CONCLUSIONCONCLUSION
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